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 Streszczenie
Dysplazja tanatoforyczna została po raz pierwszy opisana przez Maroteaux w 1967 roku. 
Jest jedną z najczęstszych śmiertelnych karłowatości noworodków. Występuje z częstością 0,2-0,5 na 10.000 
urodzeń [1]. 
W pracy przedstawiono rozpoznany prenatalnie przypadek powtarzającej się dysplazji tanatoforycznej u tej samej 
pacjentki.
 Słowa kluczowe: uwarunkowania rodzinne / dysplazja tanatoforyczna / 
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 Summary
Thanatophoric dysplasia was first described in 1967 by Maroteaux. 
It is one of the most common lethal neonatal dwarfisms. Estimated incidence of thanatophoric dysplasia is 0.2-0.5 
per 10000 births. 
In the following report we have described a prenatally diagnosed case of recurrent thanatophoric dysplasia in the 
same patient.
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w	 której	 obydwoje	 mieli	 oznaczone	 kariotypy-wyniki	 prawid-












Badanie biochemiczne - test PAPPA
-	ryzyko	podstawowe	wystąpienia	zespołu	Downa	1:	1500
-	ryzyko	wynikające	z	testu	1:1100

















































Rycina 1. Rodowód rodziny  z dysplazją tanatoforyczną.
 
Fot. 1. Badanie USG II trymestru, ciąża I.
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Różnicowanie
1.		Dysplazja	 tanatoforyczna	 (TD)	 jest	 letalną	 postacią	
karłowatości	 spowodowaną	 mutacją	 w	 genie	 FGFR3 
w	 locus 4p16.3	 kodującym	 receptor	 czynnika	 wzrostu	
fibroblastów	3.
	 Większość	 przypadków	 stanowią	 występujące	 de novo 
autosomalnie	dominujące	mutacje,	 z	niskim	ok.	2%	ry-
zykiem	 powtórzenia.	 Opisywano	 pojedyncze	 przypadki	
dziedziczenia	autosomalnie	recesywnego	[1,	2].
	 Wyróżnia	 się	 dwa	 typy	 dysplazji	 tanatoforycznej	 TD1	
–	ze	skrajnym	skróceniem	kości	długich	o	kształcie	słu-




Ser249Cys,	 zaś	 w	 typie	 2	 najczęstszą	 mutacją	 jest	
Lys650Glu	[1,	3].
	 W	 dysplazji	 tanatoforycznej	 obserwuje	 się	 niepropor-
cjonalnie	dużą	głowę	z	wystającym	czołem,	wypukłymi	
oczami,	 hiperteloryzmem,	 obniżoną	 nasadą	 nosa,	 zwę-
żoną	 klatkę	 piersiową	 z	 krótkimi	 żebrami,	 hipoplazję	
płuc,	płaskie	trzony	kręgów,	wysklepiony	brzuch,	skraj-
nie	 skrócone	 kończyny	 z	 pogrubiałą	 skórą,	 nadmiarem	
fałdów	 skórnych	 oraz	 towarzyszącymi	 wadami	 OUN.	




plazja	 klatki	 piersiowej	 z	wtórną	niewydolnością	 odde-
chową,	stenoza	otworu	potylicznego	wielkiego	z	następ-
czą	niedomogą	ośrodka	oddechowego	[1].
2.		Homozygotyczna	 letalna	 forma	 achondroplazji	 –	 kiedy	
oboje	rodzice	są	dotknięci	achondroplazją	[1].	
3.		Dysplazja	 kampomeliczna,	 z	 charakterystycznym	 łuko-
watym	przodozgięciem	kości	udowych	i	piszczelowych,	
wąską	klatką	piersiową,	odwróceniem	płci	[4].




Fot. 2A, 2B. Skrócenie kości długich widoczne w bad. USG I trymestru. 




Fot. 4. Zdjęcie rentgenowskie płodu w 19Hbd.
 
Fot. 3. Płód w 19Hbd, widoczne znaczne skrócenie kończyn górnych  
i dolnych.
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5. 	Achondrogeneza	 typ	 I	 –	 dziedziczona	 autosomalnie	
recesywnie	 letalna	 dysplazja	 przebiegająca	 z	 deficytem	




hipoplazją	 płuc,	 wadami	 serca,	 wystającym	 brzuchem,	
skrajnie	skróconymi	kończynami.	
	 Kości	 długie	 często	 kształtu	 trapezoidalnego	 z	 nieregu-
larnymi	 przynasadami,	 brak	 kostnienia	 obręczy	 mied-
nicznej,	dysmorfia	twarzy	(wklęsły	profil	twarzy,	płaska	
nasada	nosa,	mały	nos,	często	z	przodopochyleniem	noz-
drzy,	 długa	 rynienka	 nosowo-wargowa,	 mikrognacja)	 
[1,	5].
Dyskusja
Opisywany	 przypadek	 jest	 niezwykle	 rzadką	 formą	 auto-
somalnie	 recesywnego	 dziedziczenia	 dysplazji	 tanatoforycznej,	
z	ryzykiem	powtórzenia	25%	lub	bardzo	rzadkim	przypadkiem	
mozaicyzmu	 komórek	 płciowych.	 Choroby	 dziedziczone	 au-
tosomalnie	 dominująco	 przy	 ujemnym	 wywiadzie	 rodzinnym	
najczęściej	pojawiają	się	de novo i	wiążą	się	z	niskim	ryzykiem	
powtórzenia	 u	 rodzeństwa	 probanda.	W	 rzadkich	 przypadkach	















znano	molekularne	 podłoże	występowania	 zaburzeń	 u	 dziecka	
jest	zapłodnienie	in vitro z	diagnostyką	przedimplantacyjną	[8].
Wnioski
Chociaż	 rozpoznanie	 ultrasonograficzne	 niektórych	 zespo-
łów	 genetycznych	 nie	 pozostawia	 żadnych	wątpliwości,	 warto	
pokusić	 się	 o	 zabezpieczenie	 materiału	 płodowego	 do	 analizy	




zmarłego	 dziecka,	 u	 którego	 	 nie	 została	 przeprowadzona	
diagnostyka	genetyczna,	nie	wyklucza	możliwości	powtórzenia	się	
choroby	w	kolejnej	ciąży.	Może	to	być	spowodowane	obecnością	
rzadkiego	 wariantu	 mutacji	 u	 probanda	 lub	 występowania	
mozaicyzmu	 gonadalnego	 u	 rodziców.	 Dlatego	 zawsze,	 nawet	
w	 przypadku	 jednoznacznych	 rozpoznań	 klinicznych	 warto	
potwierdzić	 rozpoznanie	 badaniem	 molekularnym,	 jeżeli	 taka	
analiza	jest	dostępna.
Niestety	diagnostyka	molekularna	większości	chorób	uwa-
runkowanych	monogenowo	 nadal	 nie	 jest	możliwa,	 ale	 zabez-
pieczenie	materiału	płodowego	z	izolacją	DNA	przy	dzisiejszym	
tempie	 rozwoju	 genetyki	 molekularnej	 stwarza	 szansę	 pełnej	
diagnostyki	w	późniejszym	czasie.
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